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学 位 論 文 内 容 の 要 旨
特発性上斜筋麻痔の表現型は上下偏位､回旋偏位また上斜筋の低形成で表される｡我々
は､ARLXとPHOLXZB遺伝子多型を遺伝型とし､特発性上斜筋麻捧患者 37人について､表現
型 と表現型､また遺伝型 と表現型の関係を調べた｡表現型同士の関係では､上下偏位につ
いては息側傾斜と正面位 との差､正面位 と健側傾斜 との差､また他覚的回旋偏位について
は患眼と健眼との差に､上斜筋断面積比との相関があった(r=10.43P=0.0084,r=-0.34
P=0.038,r=-0.43P=0.009,n=37,Pearson'scorrelation)oARlXand/orlWOLEfB遺伝子
多型を認めた 15人は､多型を認めなかった20人に比べ､麻庫眼/健眼の上斜筋断面積比が有
意に大きかった伊=0.017,n=35,Mann-Wh itneyU-test)｡ARlXand/orlWOLXfB遺伝子多
型を認めた患者では､上斜筋の低形成は少なかった｡
諭 文 事 査 結 果 の 要 旨
本研究は特発性上斜筋麻埠患者37例 (片眼例のみ)について､表現型と表現型､またARIX
とPHOX2B遺伝子多型の遺伝子型と表現型との相関を解析 したものであるo居眠と健眼との
表現型比較では､上斜筋低形成は息眼と健眼の外方回旋偏位の差が定量的な表現型の指標とな
ることを見出した.また､ARIXとPHOX2B遺伝子多型の遺伝子型と表現型との相関解析で
は､多型を静めた 15例は多型のなかった20例に比べて麻痔眼/健服の上斜筋断面積比が有
意に大きかったo更に､両遺伝子多型の何れかを持つ患者では､上斜筋の低形成は少なかった.
以上のように､本研究は斜視を伴 う先天性脳神経疾患の一部で報告されたARIX遺伝子の
異常は本疾患では見られず､類縁遺伝子であるPHOX2Bを含めた遺伝子多型も本疾患の上斜
筋低形成とは直接相関しないことを発見したもので､今後の研究に役立つ知見を得たと評価で
きる｡
よって､本研究者は博士 (医学)の学位を得る資格があると認める｡
